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Monografias de Educacion Continua —

El uitrasonido en el diagnéstico de cromosomopatias

La incidencia de anomalias cromosdmicas es de 6-7/1.000 naci-
dos vivos; esta tasa probablemente representa una subestimacion,
ya que no considera el importante niimerc de cromosomopatias que
ccurren en abortos esponténecs antes de las 12 semanas de
gestacion.

Existen diversos factores de riesgo para cromosomopatia fetal,
entre los que destacan una edad materna mayor de 35 afios, la
presencia de una cromosomopatia previa, un progenitor portador de
una translocacion, la inversion o mosaicismo y la alteracion en
algunos examenes bioquimicos maternos, tales como la
alfafetoproteina y la subunidad beta de gonadotrofina coridnica. Sin
embargo, todos estos factores tienen un bajo valor predictivo posi-
tivo.

En cambio, el examen con ultrasonido permite identificar hallaz-
gos morfologicos y estructurales que orientan al diagnostico de
aneuploidia fetal. Se estima que entre el 20% y 22% de las malfor-
maciones congénitas se asocian a una aberracion cromosémica. La
familiaridad del ecografisia con los defectos fetales asociados con
ancmallas cromosomicas, hace posible que éste pueda identificar
fetos con cariotipo anormal.

| MALFORMACIONES FETALES

En este articulo se consideran las matformaciones fetales que con
mayor frecuencia se acompanan de una anomalia cromosomica.

Higroma quistico. Es una malformacion del sistema linfatico
caracterizada por la presencia de un linfangioma (inico ¢ mtiltiple en
¢l tejfido blandoe que rodea la regién cervical. Se asocia a un 60% de
felos con cariotipo anormal, especialmente monosomia X o Sindro-
me de Turner {50%), trisomia 21 (6,6%) y trisomias 18 y 13 (4%).
Debe considerarse que un ndmero importante de higromas quisticos
diagnosticados precozmente pueden desaparecer. por lo que no se
recomienda realizar estudio citogénetico antes de las 16 semanas
de gestacion.

Onfalocele. Se asocia a Irisomia autosdmica, especialmente det
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cromosoma 13, aungue también coh la trisomia 21 y 18 (35% a
55%). Se ha establecido que fa presencia de higado intraabdominal
es més predictive de un cariotipo anormal que cuando estd fuera de
la cavidad, ya que alrededor de un 70% de los fetos con onfaiocele
con higado intraabdominal tienen cariotipo anormal.

Atresia duodenal. Aunque es una matformacion de baja incidencia
(1/10.000 nacidos vivos), es. un importante marcador de
cromosomopatia, pues un tercio de ellas se asocia a trisomia 21.

Cardiopatias congénitas. L.a asociacion de enfermedad cardiaca
congénita y anomalia cromosdmica es bien conocida y varia enire
el 12% y el 20%. Las malformaciones mas predictivas para cariotipo
anormal son el canal atrioventricular, los defectos del septum
interventricular y la coartacion de la aorta. La presencia de un canal
atrioventricular se asocia en un 50% a 70% con trisomfa 21,

Malformaciones del sistema nervioso central. Entre éstas, la
holoprosencefalia se asocia hasta en 40% con la trisomia 13.
Habitualmente se acomparfa de otras malformaciones faciales,
tales como hipotelorismo, arrinia, labio leporino y microftalmia.

La presencia de quistes de plexos coroideos como marcador
scografice de cromosomopatfas es controvertida. Su incidencia se
estima en 1% en ¢l segundo trimestre del embarazo, aunque
muchos autores los consideran benignos, ya que usualmente regre-
san antes de las 24 semanas de gestacion. En algunos casos se han
asociado a triscmia 18.

| MARCADORES BIOMETRICOS |

Diversos parametros biométricos son considerados marcadores
de anomalia cromosomica fetal.

Fl retardo de crecimiento intrausterina (RCIU) tipo | o simétrico se
ha asociado con un 6% a 8% de fetos con cariotipo anormal,
especiaimente trisomia 18. El relardo del crecimiento en estos fetos
se inicia precozmente en la gestacion, y habitualmente se acompa-
fa de liquido amnidtico normal o incluse aumentado. La presencia
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de RCIU y polihidroamnios predice en un 27% una anomalia
cromosamica fetal La coexistencia de RCIU y mafformacion fetal se
asocia en un 32% a fetos con cromosomopatia, aumentando a 46%
cuando se agrega polihidroamnios.

Los fetos con Sindrome de Down son generalmente mas pegue-
fios y fienen mas cortos los huesos largos, comao hiimero y fémur,
que los fetos normales. Esta observacion ha sugerido que la
medicién de Indices biométricos puede ser indicador de
cromosomopalias, cuando son utiizados entre las 15 y 20 semanas
de gestacion.

Se ha demnstrado que fa disminucion bajo 0,82 en la razin entre
la lpngitud femoral cbservada versus la ssperada para la edad
gestacional, identifica un 40% de los fetos con Sindrome de Down,
coh aproximagdaments 5% de falsos positivos.

La relacidn entre el didmetro biparietal y fa longitud femoral pafece
ser un mejor criterio sonogréfico como marcador para cariolipo
anormal. Una relacién mayor de 1.5 desviaciones estandar sobre el
promedic identifica entre 18% y 50% de los fetes con trisomia 21,
con un rango de 2% a 7% de falsos positives.

La medicién del pliague nucal enire las 14 y 21 semanas de
embarazo ha sido propuesta como marcador de cromosomopatia
fetal, especialmente para trisomia 21. La medicion se obtiene al
realizar un corte axial del craneo a nivel del tdlamo. Se mide entre
la tabla externa del craneo y la superficle de la piel. Para alguncs
autores también es vélida la medicion tomada en una seccién sagital
a nivel del cuello del feto. Se considera como valor normal hasta
& mm.

| LIQUIDO AMNIOTICO-ARTERIA UMBILICAL ]

La presencia de polihidroamnios se asocia en un 30% a mafforma-
ciones fetales, por lo que constituye un importante marcador
ecografico de cromosomopatias. Como se ha sefalado, sl
polihidroamnios asociado a retardo del crecimiento fetal se asocia
en un 279% de los casos con cariotipo anormal, especialmente
risomia 18,

La incidencia de arteria urnbilical inica se estima en 1% de todos
los partos, observandose una asociacién con anomalias fetales
hasta en el 22% de los casos. Entre esias anomalias destacan las
cardiovasculares, las renales, las del sistema nervioso central, el
onfalocele y la atresia esofagica. Cuando la arteria umbilical Gnica
aparece como hallazgo aistade, su asociacidn con cromosomopatias
@s desconocida, llegando al 70% cuando se acomparia de ofras
malformaciones severas.

[ ANOMALIAS FACIALES |

Los marcadores faciales de cromosomopatia, entre los que
destacan los estigmas oculares, se mencionan en la Tabla 1. El
hipertelorismo puede ser una anomalfa dnica o estar asociada con
olros sindromes clinicos o maformaciones. Se reconoce sU asocia-
cidn a anomalias cromosomicas estructurales, especialmente
deleciones; por ejemplo, ef Sindrome de Wolf (4 p), &l sindrome “cri-
du-chat® (5 p-), ranslocaciones ¥ también, aunque menos frecuen-
iemento, las anomallas numéricas, como la mohosomia X (Sindro-
me de Turner).

El hipotslorismo frecuentemente forma parte de la secuencia
holoprosencefalica (holoprosencefalia y anomalias de la linea me-
dia facial), por lo que s= asocia a trisomia 13, risomia 21 y algunas
daleciones.

La microftalmia o disminucion del tamafio del globo ocular es
preferentemente una condicion heredilara, con un patrin altnsdmico
dominante, recesiva o ligado al cromasoma X. Su asociacidn con
anomalias cromasomicas, especialmente trisomias, riploidias ¥y
deleciones, se encuentra cuando es parte de un sindrome
malformativo.

La mayor parie de las mafformaciones nasales comesponden a
una herencia de lipo mendeliana, estando generalmente incluidas
en un sindrome clinico Mo se ha establecido sl asocia-
cion con anomalias cromosomicas. La arrinia es una de las malfor-
maciones de la llnea media que suslen verse en la secuencia de 1a
holoprosencefalia,

El Iahio leporino €3 una malformackin con una incidencia de 1 en
700 recién nacidos vivos. v su etiologia es principalmente de tipo
mulifactorial o poligénica. Se encuentra asoGiado a
en menos del 1%, especialmente trisomias autastmicas del
cromosoma 13, 18 y a algunas deleciones.

TABLA1

ANOMALIAS FACIALES

— Estigmas oculares
- hipertelorismo
— hipotelorismo
— microftaimia
— Micrognatia
— Retrognatia
— Arrinia
— Orejas de impiantacion baja

— Labio leporino

| ANOMALIAS DE LAS EXTREMIDADES

Al igual gue las malformaciones faciales, las de las extremidades
se presentan en forma separada, pues este grupo incluye un nimeno
importante de alteraciones que por si solas predicen una
cromosomopatia fetal (Tabla 2).

Las alteraciones en forma y niimero de los dedos se asocia
preferentemente a trisomias autosomicas; la polidactiia, a frisomia
del cromosoma 13, y la clinodactilia es caracterfstica de la
triscomia 18. Anomalfas del quinto dedo de la mano, ya sea por
ausencia o acortamiento de la falange media, se asocian a
trisomia 21. Se ha establecido que cuando la relacidn entre la
falange media del quinto y cuarto dedo esta por debajo de 0,70,
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se identifica hasta el 70% da los fetos con Sindrome de Down.
Existe comiin acuerdo gue estos parametros deben ser usados
comg glementos complementarios a alteraciones de obros marca-
dores biométricos.

Anormalidades en ia forma de la mano, tales como la mano en
garra y la mano tosca y ancha, se asocian a trisomia 18 y 21,
respectivamenta. |a reduccion o deformidades de las extremidades
infericres, como el pie equinovaro o el pie en mecedora, se encuen-
tran especialmente asociadas a frisomia 18.

| concLusion I

Los factores de riesgo tradicionales de cromosomopatias (edad
materna y alteraciones de examenes bioguimicos) ofrecen un bajo
valor predictivo positivo para detectar aneuploidias fetales (0,5% a
1%). Considerando que las malflormaciones fetales se asocian
hasta en 20% con cariotipo anormal, la ulirasonografia representa
un buen meétodo de pesquisa para fetos en riesgo de alteraciones
cromasdmicas.

TABLA 2

ANOMALIAS DE LAS EXTREMIDADES

—  Polidactilia
—  Clinodactifia
—  Quinto dedo andmalo
— Ausencia de la falange media
— Acortamiento de la falange media
— Mano en garra
—  Mano tosca y ancha

—  Club-foot (pie equinovaro)
—  Rocker-bottom foot (pie en mecedora)
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